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  Objective: To evaluate clinical features in general and possible complications in Duchenne 
muscular dystrophy (DMD) which could be used for comprehensive rehabilitation management. 
  Method: One hundred and seventy-two patients with DMD were followed over 3 year period to 
provide clinical profile causing impairment and disability. We measured height, weight and manual 
muscle testing (MMT) when the patients visited the hospital. And we could measure pulmonary 
function, electrocardiogram (EKG), and intelligence quotient (IQ) test in cooporative patients.
  Results: The median height and weight of DMD boys were normally distributed before age 
12, but during the second decade height was markedly reduced, and weight was no longer 
normally distributed. The MMT measurement showed loss of strength in a fairly linear fashion 
according to increasing age, and extensor of lower extremities were weaker than flexors showing 
typical contractures of legs. There was a direct relationship between pulmonary function and 
MMT scores of upper extremities. There was a high occurrence (40%) of abnormal EKG, but 
none of the patients had a history of cardiovascular complication. DMD children suffered wide 
spectrum of psychological disturbance such as somatic complaints, attention and emotional 
problems in addition to expected psychological problems due to chronic disease and its 
progression, and 50.9% of them were below average on the IQ test.
  Conclusion: These data on DMD subjects provide clinicians with useful information regarding 
the prevalence and severity of measurable impairment at different stages of the disease.
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서      론
  뒤시엔느형 근디스트로피는 신경근육계 유전질환
중 가장 빈도가 높고, 만성적으로 진행하는 질환으
로 성염색체 열성 유전질환이며 X염색체의 단완
(Xp21)에 위치한 디스트로핀(dystrophin) 유전자의 변
이에 의해 발생된다.4,5,8) 이 변이의 약 70%가 결손 
때문이고, 점 돌연변이, 중복 등의 순으로 알려져 있
다.1,10,11) 약 5,000명의 출생 남아 중 1명의 빈도로 
발생되며,9) 대개 3∼4세부터 근력약화에 의한 보행
장애 등의 임상증상이 나타나기 시작하며 대부분의 
경우 12세를 전후하여 보행능력을 상실하게 되고, 
일반적으로 호흡기계나 심장계의 합병증으로 인해 평
균 사망연령이 20세인 치명적인 질환이다.6,13,19)
  Fowler15)는 근육계 질환의 포괄적 재활치료에는 
조기진단, 재활치료 계획의 수립, 보행과 일상생활동
작 수행의 유지, 합병증의 예방, 환자와 가족에 대한 
상담 등이 포함되어야 한다고 강조하였다. 그러나 
일반인 뿐만 아니라 의사들조차 이 질환에 대한 정
확한 지식을 가지고 있지 않아 치료 기회를 갖지 못
하는 경우가 있다. 즉 많은 경우 완치가 불가능하다
는 것을 치료할 수 없다는 개념으로 잘못 이해하여 
치료를 포기시키는 경우가 종종 있기 때문이다.
  국내에서는 1990년 문등3)이 근육병 환자의 유형별 
분류 및 검사 소견 등을 분석하고, 기능적 상태를 평
가하여 효율적인 재활치료의 기초 자료를 마련하였으
나, 이후 최근 10년간의 임상양상에 대한 보고가 없
었다.
  이에 본 연구에서는 뒤시엔느 근디스트로피 환자
에 대한 포괄적인 임상양상평가 및 병발 가능한 합
병증에 대한 평가를 통해 환자의 삶의 질을 향상시
킬 수 있는 적극적인 재활치료 방법을 제시하는 것
을 목표로 하였다.
연구대상 및 방법
    1) 연구대상
  영동세브란스병원 재활의학과에서 1995년 1월부터 
1999년 10월까지 뒤시엔느형 근디스트로피로 진단 
받은 172명의 환자들을 대상으로 하였다. 환자들의 
평균연령은 8.3세였고, 처음 증상이 나타나기 시작한 
평균연령은 3.8세였으며, 보행능력을 상실한 평균연
령은 9.5세였다(Table 1). 환자는 Brooke등9)이 제시한 
10개의 진단기준에 의해 진단하였으며(Table 2), 임
상양상과 가족력, 근전도검사, 혈청단백검사 등과 
Polymerase Chain Reaction과 같은 유전자 검사 및 
근육생검을 시행하여 확진하였다.
    2) 연구방법
  환자들의 일반적인 신체특성을 파악하기 위하여 
신장과 체중을 내원할 때마다 측정하였으며, 이를 
한국 소아의 발육곡선과 비교하였다. 혼자 설 수 없
는 환자의 신장은 침상에 누워 최대한 구축을 편 상
태로 측정하였다. 근력의 변화를 알아보기 위하여 상
하지는 도수근력측정법(Manual Muscle Testing, MMT)
을 이용하였으며, 상지의 기능은 Brooke등9)이 사용
한 방법에 따라 6단계로 분류하였다(Table 3). 동시
에 각 주요 관절의 관절가동범위를 측정하여 관절구
축여부를 파악하였다. 또한, 폐기능 검사가 가능한 
환자에 대해서 폐기능 검사를 실시하였고, 호흡근력
을 측정하기 위하여 최대흡기압(Maximal inspiratory 
Table 1. General Characteristics of the Subjects
ꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧ
Age (years) 8.3±3.3 (3∼12)
Onset age (years) 3.8±1.2 (1∼5) 
Age at loss of
9.5±1.7 (7∼12)
  ambulation (years)
ꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏ
Values are mean±standard deviation.
Range in parentheses
Table 2. Diagnostic Criteria by Brooke et al.9)
ꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧ
 1. Male 
 2. Onset of weakness ＜ age of 5
 3. Initial proximal muscle weakness
 4. No ptosis or EOM1) weakness
 5. No skin rash or sensory abnormality
 6. Apparent hypertrophy of calf muscle
 7. Significant contractures at some time
 8. Elevated serum creatine kinase activity
 9. Myopathic EMG findings or biopsy
10. X-linked recessive inheritance
ꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏ
1. EOM: Extra-ocular muscle
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pressure)과 최대호기압(Maximal expiratory pressure)을 
측정하였다. 심전도 검사를 시행하여 심전도 검사상 
이상소견을 보이는 환자에 대해서는 심초음파 검사를 
실시하였다. 근육병 환아의 인지기능에 대한 평가에
는 한국교육개발원 개인지능검사(Korean Educational 
Developmental Institute Wechsle Intelligence Scale for 
Children: KEDI-WISC)를 사용하였고, 5세 이상 14세 
미만의 검사 가능한 환아 51명에서 시행하였다. 아동
의 심리적인 특성을 파악하기 위해서 어머니로 하여금 
한국판 아동, 청소년 행동평가척도(Korean Child Beha-
vior Checklist: K-CBCL)를 작성하도록 하였다.
결      과
    1) 뒤시엔느 근디스트로피 환자의 일반적 특성 
및 신체 발달
  추적관찰이 가능하였던 172명의 평균나이는 8.3세
였고, 처음 증상이 나타나기 시작한 평균연령은 3.8
세였으며, 보행능력을 상실한 평균연령은 9.5세였다
(Table 1). 또한, 증상발현에서 초기 내원까지의 평균
유병기간은 48.3개월이었다. 보행을 위하여 장하지 
보조기를 착용한 환자는 1명도 없었으며, 첫 내원시 
이미 보행능력을 상실한 경우도 35%나 되었다.
  72명의 뒤시엔느 근디스트로피 환자들의 신장과 
체중을 한국 소아의 발육곡선에 표시하여 본 결과 
신장의 경우 10세 이전에는 대부분 50 퍼센타일 이
하이기는 하나 정상범위에 포함되다가 12세가 지나
면서부터는 3 퍼센타일 이하에 많이 분포하였다. 체
중의 경우 8세 이전에는 정상범위에 속하였다가 보
행능력을 잃게 되는 8∼11세 사이에서는 과체중과 
저체중이 같이 나타나고 13세 이후에는 3 퍼센타일 
이하에 많이 분포하였다(Fig. 1).
    2) 도수근력측정을 이용한 근력 비교
  85명의 뒤시엔느형 근디스트로피 환자에서 각 환
자가 마지막 내원했을 때의 사지 근력의 평균값을 
환자의 연령과 대비하여 표시한 결과 약 10세를 전
후하여 근력 감소율의 변화를 보였다. 10세를 기준
으로 하여 선형회귀분석을 실시한 결과 4세부터 10
세 까지는 도수근력 측정값의 평균이 해마다 0.29의 
감소를 보였고 10세 이상부터는 해마다 0.15의 감소
를 보였다(Fig. 2).
  각 근육군별로 1년 당 근력의 감소정도를 10세 미
만인 군과 10세 이상의 군을 나누어 비교한 결과 견
관절 외전근은 각각 0.26, 0.10, 무지 외전근은 0.19, 
0.11이었고, 고관절 굴근은 각각 0.34, 0.19였으며 족
Table 3. The Functional Grades for the Upper Extremities
ꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧ
1. Starting with arms at the sides, the patient can abduct the arms in circle until they touch above the hand 
2. Can raise arms above head only by flexing the elbow (i.e., shortening the circumference of the movement) or using 
accessory muscles? If 1 or 2 is entered above, how many kg of weight can be placed on a shelf above eye level, 
using on hand?
3. Cannot raise hands above head but can raise an 8-oz glass of water to mouths (using both hands if necessary) 
4. Can raise hands to mouth but cannot raise an 8-oz glass of water to mouth
5. Cannot raise hands to mouth but can use hands to hold pen or ick up pennies from the table
6. Cannot raise hands to mouth and has no useful function of hands 
ꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏ
Fig. 1. Height and weight distribution.
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관절 배측 굴근은 0.29, 0.16이었다(Table 4).
  환자의 각 근육군별로 6세 이하인 군과 7∼10세인 
군, 11세 이상인 군으로 나누어 도수근력의 평균값
을 비교한 결과 상하지 모두 근위부에서 낮았으며, 
나이가 증가할수록 근력이 낮아지는 결과를 보였다. 
또한, 하지의 경우 관절구축이 자주 발생하는 고관
절, 슬관절, 족관절의 굴근과 신근의 MMT 측정값을 
비교해 보면, 고관절 신근이 굴근에 비해 낮고, 슬관
절 신근이 굴근보다 낮으며, 족관절 배측 굴근이 족
저 굴근보다 낮은 값을 보였다(Table 5).
    3) 관절가동범위
  관절가동범위 검사 결과 총 172명의 환자 중 족관
절의 첨족변형이 31명(18.0%)으로 가장 많았으며, 슬
관절의 굴곡변형이 13명(7.6%), 고관절의 굴곡변형이 
9명(5.2%)이었다. 이 밖에도 주관절의 굴곡변형도 5
명에서 관찰되었으며 이중 슬관절과 고관절의 굴곡
변형은 모두 10세 이상의 환자에서만 발견되어 보행
능력이 상실되고 의자차에 의존하게 되면서 급격히 
Table 5. Mean MMT1) Values for Individual Muscles
ꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧ
Muscles Age ≤ 6 Age 7∼9 Age ≥ 10
ꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏ
Shoulder abductor 3.9±0.2 3.2±0.6 2.9±0.7
Shoulder ext. rotator 3.9±0.2 3.2±0.6 2.8±0.7
Elbow flexor 3.9±0.3 3.5±0.5 3.2±0.6
Elbow extensor 3.9±0.3 3.5±0.5 3.2±0.6
Thumb abductor 4.4±0.5 3.9±0.3 3.7±0.5
Hip flexor 3.6±0.3 2.8±0.9 2.6±0.8
Hip extensor 3.5±0.3 2.6±1.0 2.2±0.8
Knee flexor 3.9±0.4 3.2±0.7 2.7±0.8
Knee extensor 3.8±0.3 2.6±0.9 2.0±1.0
Ankle dorsiflexor 3.9±0.4 3.1±0.8 2.0±0.9
Ankle plantarflexor 4.0±0.3 3.5±0.7 3.1±0.7
ꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏ
Values are mean±standard deviation.
1. MMT: Manual muscle test
Fig. 2. Scatterplot of average MMT score versus age. 
MMT: Manual muscle test.
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Table 4. Decline of MMT1) Scores in Patients
ꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧ
Loss of MMT1) grade per year
   Muscle group     ꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏ
＜10 yr old ≥10 yr old
ꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏ
Shoulder abductor -0.26 -0.10
Shoulder ext. rotator -0.26 -0.12
Elbow flexor -0.17 -0.12
Elbow extensor -0.17 -0.11
Thumb abductor -0.19 -0.11
Hip flexor -0.34 -0.19
Hip extensor -0.42 -0.18
Knee flexor -0.32 -0.14
Knee extensor -0.39 -0.13
Ankle dorsiflexor -0.29 -0.16
Ankle plantarflexor -0.28 -0.14
ꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏ
1. MMT: Manual muscle testing
문재호 외 5인：뒤시엔느형 근디스트로피 환자의 포괄적 임상 고찰  245
하지관절의 관절구축이 증가함을 알 수 있었다.
    4) 페기능
  총 42명의 환자에서 폐기능검사를 실시한 결과 총
폐용적(Total lung volume)은 보행이 가능한 군에서 
정상과 비교하여 80.4%, 의자차에 의존하는 군에서 
61.5%였으며, 1회 호흡량(Tidal volume)은 보행이 가
능한 군에서 72.1%, 의자차에 의존하는 군에서 57.4%
였고, 노력성 폐활량(Functional vital capacity)은 각각 
82.1%와 64.6%였다(Fig. 3). 총폐용적을 상지기능척
도와 비교하였을 때 상지 기능이 저하될수록 총폐용
적이 감소하는 경향을 보였다(Fig. 4). 호흡근력측정
을 위하여 최대흡기압과 최대호기압을 측정한 결과 
최대흡기압은 보행이 가능한 군에서 58.6 cmH2O, 의
자차에 의존하는 군에서 48.2 cmH2O이었으며, 최대
호기압은 각각 53.1 cmH2O, 41 cmH2O였다. 최대흡
기압과 최대호기압을 각각 상지기능척도와 비교하였
을 때 상지 기능이 저하될수록 최대흡기압과 최대호
기압 모두 감소하는 경향을 보였으며, 최대호기압이 
최대흡기압에 비해 더 낮은 값을 보였다(Fig. 4).
    5) 심장 기능
  심전도를 시행한 40명의 뒤시엔느형 환자 중 16명
(40%)에서 이상소견을 보였고 특히 좌심실 비대가 
10명(25%)으로 가장 많았다. 이상소견을 보인 16명
에서 심초음파 검사를 실시하였는데, 이 중 3명에서 
심실의 ejection ratio가 감소하는 이상 소견을 보였다.
    6) 지능 및 정서적 문제
  5세 이상 14세 미만의 검사 가능한 51명의 뒤시엔
느형 환자를 대상으로 실시한 지능검사 결과는 전체 
IQ 85.6, 언어성 IQ 85.5, 동작성 IQ 89.2로 언어성지능
이 동작성지능보다 유의하게 낮았으며(p＜0.01)(Table 
6), 평균 이하(below average)를 보인 경우는 전체 51
명 중 26명(50.9%)이었고, 69점 이하의 지능저하가 
51명 중 9명(17.6%)에서 보였다(Table 7).
  환자의 기능정도와 각각의 K-CBCL 척도간의 상관관
계를 살펴본 결과 우울/불안(depressed/anxious), 신체증
Table 6. Mean of Intelligence Test Score
ꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧ
Number Full IQ1) Verbal IQ Performance IQ V-P2)
ꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏ
51 85.6±19.6 85.5±19.6 89.2±18.1 -3.7±13.9*
ꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏ
Values are are mean±standard deviation.
1. IQ: intelligence quotient, 2. V-P: verbal intelligence quotient-performance intelligence quotient
*: p＜0.01
Fig. 3. Pulmonary function test. TLV: Total lung volume, 
TV: Tidal volume, FVC: Functional vital capacity.
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Fig. 4. Relationship between pulmonary function test and 
functional grade of arm. MEP: Maximal expiratory pressure, 
MIP: Maximal inspiratory pressure, FVC: Functional vital 
capacity.
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상(somatic complaints), 위축(withdrawn), 사회적 미성숙
(social immature), 내재화 문제(internalizing problems), 총
문제행동(total behavior problem)순으로 통계적으로 
유의한 상관관계를 보였고(p＜0.01), 학교활동, 사회
활동, 총사회 능력순으로 통계적으로 유의한 역상관
관계를 보였다(p＜0.01)(Fig. 5).
고      찰
  1868년 Duchenne에 의하여 진행성 근디스트로피에 
대한 연구가 발표된 이후로 유형분류 및 임상양상 
그리고 최근에는 유전자 결함으로 인한 디스트로핀
(dystrophin) 단백질의 합성장애가 원인인 것으로 밝
혀졌으나 아직까지도 완치법은 개발되지 않고 있으
며 신체적 장애뿐만이 아니라 만성 질환이 일으키는 
사회적, 정신적, 경제적 문제를 동반하게 된다. 따라
서 현재까지는 지속적인 재활치료를 통해 이 질병으
로 인한 문제를 해결해 나가야 하는 것이 중요하다. 
치료방법의 원칙으로 조기진단 및 가족상담, 자가치
료 프로그램에 의한 관절구축방지 및 호흡기 감염에 
대한 적절한 치료, 보조기 사용 등이 있다.16) 또한, 
포괄적인 재활치료와 함께 정기적인 추적관찰을 하
는 것이 보다 효율적이고 체계적인 질병의 관리방법
이라 할 수 있다.15) 외국의 경우 이미 임상적인 양
상과 경과 및 예후를 광범위한 모집단 연구를 통해
서 발표하였으며, 이를 토대로 시기에 맞는 적절한 
치료를 제공하고 있다. 그러나 국내 실정은 이에 대
한 관심과 연구가 미비하여 임상양상에 대한 보고가 
많지 않으나, 1990년 문등3)이 보고한 바에 의하면 
증상 발현 후 내원까지의 기간이 평균 3.7년이었고, 
본 연구에서는 약 2년으로 빨라졌으며, 이는 진단 
방법의 발전과 사회적인 인식 변화에 기인한 것으로 
여겨진다.
  본 연구에서 환자의 일반적인 특성은 McDonald등21)
의 연구와 비슷하였고, 보행능력을 상실한 평균연령
도 9.5세로 보조기 없이 의자차가 필요한 연령 9.5±
2.6년과 비슷한 양상이었다.25) 그러나 처음 내원시 
보행이 어려운 경우가 1/3가량 되어 본원이 3차 의
료기관인 점을 감안하더라도 적극적인 조기 재활치
료가 이루어지고 있지 않다는 것을 알 수 있었다. 
신장에 있어서 보행가능한 환자의 경우 정상범위에 
포함되고,24) 10세 이전에는 50퍼센타일 이하이기는 
하나 정상범위에 속하다가 의자차에 의존하면서 관
절구축과 척추 측만증 등이 생겨 급속도로 감소한다
고 했다.12) 본 연구 결과에서도 12세가 지나면서부
터 3 퍼센타일 이하에 많이 분포하였다. 체중에 있
어서 Scott등24)은 독립적 보행능력을 잃게 되는 시기
를 전후로 하여 비만의 성향을 나타낸다고 보고하였
고, McDonald등21)의 연구에서는 9세에서 13세까지 
90 퍼센타일 이상의 체중증가가 있고, 17세에서 21
세까지는 급격한 체중감소가 있다고 하였다. 본 연
구 결과에서는 8세까지는 정상 체중증가를 보이다가 
8세에서 11세 사이에는 저체중과 과체중이 함께 나
타나고, 13세 이후에는 3 퍼센타일 이하에 많이 분포
Table 7. Distribution of IQ1) Scores in DMD2) Patients
ꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧ
IQ scores No. of cases (%)
ꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏ
    ≥130 (very superior)  0 (0.0)
120∼129 (superior)  1 (2.0)
110∼119 (above average)  6 (11.8)
 90∼109 (average) 18 (35.3)
 80∼89 (below average)  8 (15.7)
 70∼79 (borderline)  9 (17.6)
    ≤69 (mental retardation)  9 (17.6)
ꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏ
Total 51 (100.0)
ꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏ
1. IQ: intelligence quotient,  2. DMD: Duchenne muscular 
dystrophy
Fig. 5. Correlation between patient's functional level and 
K-CBCL scales. K-CBCL: Korean child behavior checklist.
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되었는데, 8세 이후 저체중이 나타나는 것은 내원시 
근육약화와 관절구축이 이미 동반된 환자들이었다.
  85명의 뒤시엔느형 근디스트로피 환자에서 각 환
자가 마지막 내원 했을 때의 사지의 근력의 평균값
을 환자의 연령과 대비하여 표시한 결과 약 10세를 
전후하여 근력 감소율의 변화를 보였다. 10세를 기
준으로 하여 선형회귀분석을 실시한 결과 4세부터 
10세까지는 도수근력 측정값의 평균이 해마다 0.29
의 감소를 보였고 10세 이상부터는 해마다 0.15의 
감소를 보였으며, 각 근육군별로 1년당 근력의 감소
정도를 계산한 결과도 10세 이전에 더 많은 감소율
을 보였다. 근력감소는 5세부터 14세까지 지속적으
로 일어나지만 14세 이후에는 도수근력검사상 grade 
2 이하로 감소되고, 근육섬유 자체의 감소와 관절구
축이 발생하여 도수근력검사의 민감도가 떨어지기 
때문일 것으로 생각된다.17) 반대로 실제로 근력약화
의 연령에 따른 차이가 있을 가능성도 있으므로 이
에 대한 연구는 더 진행되어야 할 것으로 생각된다.
  하지의 경우 각 근육군별로 고관절, 슬관절 및 족
관절의 도수근력검사상 신근이 굴근에 비해 약화가 
더 빨리 와서 이로 인해 특징적인 관절 구축이 발행
하였다. 빈도는 족관절의 첨족변형이 가장 많았으며, 
슬관절의 굴곡변형, 고관절의 굴곡변형의 순이었다. 
이중 슬관절과 고관절의 굴곡변형은 모두 10세 이상
의 환자에서만 발견되어 보행능력이 상실되고 의자
차에 의존하게 되면서 급격히 하지관절의 관절구축
이 증가함을 알 수 있었다. 보조기를 사용하여 지속
적인 보행을 시행했던 환자가 보조기를 사용하지 않
았던 환자보다 관절구축이 심하지 않게 나타난다.7) 
따라서 이 시기에 적절한 보조기의 착용과 집중적인 
관절운동을 통해 관절 구축을 예방해야 하며 특히 
의자차 생활을 시작하는 시기에는 슬관절 및 고관절
의 관절 운동에 중점을 두어야 한다.
  폐기능 검사를 실시한 결과 총폐활량은 보행이 가
능한 군에서 정상과 비교하여 80.4%, 의자차에 의존
하는 군에서 61.5%였으며, 1회 호흡량도 각각 72.1%
와 57.4%로 감소되었다. 이러한 결과는 최대호기압
과 최대흡기압 측정에서도 의자차 의존도와 호흡기
능 약화가 관계가 있는 것으로 나타났다. 정상적인 
안정상태에서 호기는 폐의 elastic recoil 작용에 의해 
수동적으로 이루어지므로 호기근은 정상적인 상태에
서는 큰 역할을 하지 않으나, 호흡기 질환시 기도내 
분비물 제거를 위한 기침기능의 유지에 중요한 역할
을 한다.2,23) 또한 최대호기압이 최대흡기압에 비해 
더 낮은 값을 보여 횡경막보다 늑간근과 복근의 약
화가 더 심함을 간접적으로 알 수 있었다. 이러한 
상반신의 근력약화가 호흡기능에 직접적인 영향을 
미치는 관계로 상지기능의 저하가 호흡기능의 약화
와 연관이 있는 것으로 보였다. 12세부터 15세 사이
의 뒤시엔느형 근디스트로피 환자의 약 50%에서 척
추 측만증이 동반되고, 호흡기능도 감소되어, 제한성 
폐질환이 동반된다.21) 따라서, 앞으로 척추 측만증 
뿐아니라 척추 전만증 등 척추이상이 진행되는 연령
과 호흡기능간의 연구도 더 진행되어야 하겠다.
  Masuoka등20)의 연구 보고에 의하면 심전도 검사상 
V1에서 큰 R파, 비정상 R/S 비, 비정상 Q파, 동성 
빈맥 등을 볼 수 있다고 하였다. 본 연구 결과에서 
심전도를 시행한 뒤시엔느형 환자 중 임상증상은 없
었으나 40%에서 이상 소견을 보였는데, 이중 3명에
서 심초음파 검사상 심실의 ejection ratio가 감소하는 
양상이 나타났다. 이는 심근의 이상은 보통 병변이 
진행된 후기에 임상증상이 나타나기 때문에 앞으로 
국내 의료환경이 개선되어 선진국처럼 환자들의 수
명이 늘어나게 되면 심장기능 장애로 인한 문제가 
대두 될 수 있을 것으로 생각된다.
  본 연구에서는 뒤시엔느 근디스트로피 환아에서 
지능 지수의 저하와 함께 K-CBCL 검사상 사회성능
력 척도가 정상에 비해 낮은 점수를 보였으며 신체 
기능이 떨어질수록 더욱 낮은 점수를 보였다. 이는 
연령이 증가하고 장애가 심해지면서 자신의 질환에 
대해 인식하고 사회 접촉과 참여를 위축시켜 심리적 
어려움을 가중시키는 것으로 생각된다. Fitzpatrick등14)
은 근육병 환아에서 어린 시절에는 우울증이나 정신
과적 문제가 거의 나타나지 않았으나 나이가 들어감
에 따라 더욱 위축되고, 우울해지며 고립되는 경향
을 보였으며 우울증의 발현율이 높았다고 보고하였
다. 그러나, 최근 들어 근육세포의 이상 외에도 신경
학적 손상이 동반되어 지능 저하와 정서 불안정이 
나타난다는 보고18)가 있어 향후 이에 대한 연구가 
필요할 것으로 생각된다.
결      론
  뒤시엔느 근디스트로피 환자에서 키, 체중, 근력, 
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관절구축 및 호흡기능 등은 보행능력을 상실하여 의
자차에 의존하게 되는 10세를 전후하여 큰 변화가 일
어남을 예측할 수 있었고, 기능이 저하됨에 따라 행
동 및 심리적 문제들도 점차 증가함을 알 수 있었다. 
이상의 결과들은 질병이 진행됨에 따라 발생할 수 있
는 여러 가지 장애와 합병증들을 예측하고 최소화시
키는 치료방법에 도움을 줄 수 있을 것으로 생각한다.
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